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Objective: To investigate the relationship between respira-
tory muscle strength and cardiac function in patients with 
Duchenne muscular dystrophy (DMD).
Method: This study included 37 patients with DMD. 
Cardiac function of patients was evaluated by thoracic echo-
cardiography, which recorded left ventricular ejection frac-
tion (LVEF). Maximal expiratory pressure (MEP) and maxi-
mal inspiratory pressure (MIP) representing respiratory mus-
cle strength and blood sampling for brain natriuretic peptide 
(BNP) were performed.
Results: LVEF did not show significant correlation with 
MIP, MEP or age. However, LVEF was negatively correla-
ted with BNP level.
Conclusion: Cardiac dysfunction of patients with DMD 
didn’t correlate with age or respiratory muscle strength. 
Therefore, investigation of cardiac function itself is needed 
for patients with DMD irrespective of respiratory com-
promises. (J Korean Acad Rehab Med 2009; 33: 316- 
320)
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서 론
  두시엔느 근디스트로피는 진행성 근이영양증의 하나로 
골격근, 평활근, 심근의 퇴행과 위축을 초래하는 질환으로, 
75%의 환자는 25세 이전에 만성 호흡부전과 이에 의한 호
흡기계 합병증으로 사망하며 20%의 환자는 확장성 심근병
증에 의한 심부전으로 사망한다고 보고되어 있다.1-4 두시엔
느 근디스트로피 환자의 대부분은 심장기능에 심각한 장애
가 나타나기 이전에 호흡마비로 사망하는 경우가 많았다. 
그러나 호흡기계 관리기술이 발달하고 특히 기계적 환기 
보조가 보편화되면서 환자의 수명이 연장되고 이에 따라 
심혈관계 합병증의 관리의 필요성이 증가하게 되었다.5-7 기
계적 환기 보조를 통한 호흡기계 합병증의 관리에도 불구
하고 심각한 심혈관계 합병증이 동반된 환자의 경우에는 
수명연장이나 삶의 질 향상을 기대할 수 없으므로 호흡기
계 합병증의 관리는 물론, 심근 및 심장기능의 평가 및 그에 
따른 치료가 최종적인 예후에 중대한 영향을 미치는 것이
다.
  심근병증은 두시엔느 근디스트로피의 동반된 심장 질환 
중 가장 주요한 병변이며 심근병증의 유병률은 96%에 이르
고 있다.8-10 두시엔느 근디스트로피 환자의 경우 심전도 검
사 상 비정상 소견이 흔하게 관찰됨에도 불구하고 대부분
의 경우 좌심실 구혈율(left ventricular ejection fraction, 
LVEF)이 중도로 낮아졌을 때 비로소 부정맥이 임상적 의미
를 지니므로 심전도 검사만으로 환자의 심장기능을 평가하
는 데는 한계가 있어 정기적인 심초음파 검사가 필요하다. 
심초음파 검사에서 발견되는 좌심실의 기능이상은 두시엔
느 근디스트로피 환자의 사망과 관련 있는 심장질환과 연
관성이 높고 심초음파 검사에서 측정되는 좌심실 구혈율은 
이제까지 검증된 가장 강력한 예후인자로 알려져 있다.11 또
한 두시엔느 근디스트로피 환자에서 우심실과 심방은 상대
적으로 보존이 되는 경우에도 좌심실의 후벽과 외벽은 광
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범위하게 침범되는 경우가 있어 좌심실의 기능 평가가 중
요하다고 하겠다.12
  최근에는 심부전을 평가하는 요소로 brain natriuretic pe-
ptide (BNP)가 함께 대두 되고 있다.13 BNP는 natriuretic 
peptide 호르몬계에 속하며 좌심실의 압력 또는 용적과부하
에 의해 좌심실에서 분비되는 물질로 이는 혈중에서 비활
성화 물질인 N-terminal pro B-type natriuretic peptide (NT 
pro-BNP)와 활성화 물질인 BNP로 분비되며 이들 모두 좌심
실 기능부전을 반영하므로 심부전의 예후 판정, 치료의 반
응 정도, 위험도가 높은 환자의 선별검사에 이용되고 있
다.13
  현재까지 두시엔느 근디스트로피 환자의 심장기능과 호
흡기능간의 관계는 명확하게 밝혀지지 않았다. 두시엔느 
근디스트로피 환자에서 호흡근과 심근 침범 정도의 연관성
을 알 수 있다면 임상적으로 큰 의미가 있겠지만, 심근의 
근력을 측정할 적절한 평가 방법이 없으므로 본 연구에서
는 심근의 기능을 반영하는 다른 지표를 사용하여 연구를 
진행하였다. 호흡근 근력은 최대 정적압력(maximal respi-
ratory pressure)으로, 심근의 기능은 심근손상에 의한 좌심
실 기능부전을 평가할 수 있는 좌심실 구혈율 및 BNP를 검
사하여 이들간의 연관성을 알아보고자 하였다.
연구대상 및 방법
1) 연구대상
  본 연구는 2003년 2월부터 2007년 12월까지 병력, 이학적 
소견, 혈액 검사, 전기 진단 검사, 근육생검 혹은 유전자분
석을 통해 두시엔느 근디스트로피로 진단 받은 233명의 의
무기록을 분석하여 시행하였다. 연구 대상은 정기적인 호
흡평가를 위해 내원하여 호흡근 근력 평가 및 심장기능 검
사를 모두 시행한 환자 중 두 검사 간격이 1주일 이내인 경
우로 제한하였다. 이미 심장질환으로 약을 복용 중인 경우, 
선천성 심장병, 폐성심, 중도의 부정맥, 기질성 폐질환을 앓
고 있는 경우나 협조가 불가능한 환자는 연구 대상에서 제
외하였다. 상기 모든 조건을 충족하는 환자는 모두 37명으
로 이들의 평균 나이는 18.9±4.8세였다. 환자군의 기능 수준
은 Swinyard14 기능척도에 따라 평균 6.8±1.0로 모두 5등급 
이상에 해당하였으며 5등급이 3명, 6등급이 10명, 7등급이 
19명, 8등급이 5명이었다.
2) 방법 
  호흡근 근력을 나타내는 최대 정적압력의 측정은 정적압
력 측정기(Spirovis, Cosmed Srl, Rome, Italy)를 이용하였다. 
누운 자세에서 코를 막고 마우스피스를 통해 총폐용적(total 
lung capacity)에 최대한 가깝게 흡기하게 한 후 힘껏 호기 
할 때의 최대 호기압(maximal expiratory pressure, MEP)과 폐
잔류량(residual volume)에 최대한 가깝게 호기한 후 힘껏 흡
기할 때의 최대 흡기압(maximal inspiratory pressure, MIP)을 
각각 측정하였다. 압력이 최소한 1초 이상 지속되어야 측정
이 되도록 하였으며, 3회 이상 시행하여 얻은 값 중 최댓값
을 선택하였다. 명확한 분석을 위해 최대 흡기압은 양의 값
으로 표시하였으며 최대 호기압 및 최대 흡기압의 예상 정
상치의 백분율을 분석에 이용하였다.15
  경흉부 심초음파 검사는 심장 내과 전문의가 시행하였
다. 이면성(two-dimensional), 도플러(pulsed-wave, continuous- 
wave), 그리고 색체 도플러(color Doppler imaging)를 이용하
여 심방 및 심실의 기능 및 크기에 대한 검사를 시행하였으
며, 이 중 좌심실 구혈율을 분석에 이용였다. 채혈을 통한 
BNP 검사는 심초음파 검사 직전에 이루어 졌다. 채혈된 샘
플은 실온에서 보관하였으며 채혈 후 4시간 이내에 면역형
광분석기(Biosite Diagnostics, San Diego, USA)로 분석하였
다. 검사에 사용된 면역형광분석기는 5∼1,300 pg/ml을 측
정할 수 있으며 분석 내 및 분석 간 상관계수(intra-assay and 
inter-assay coefficients of variation)는 각각 7.9%, 10.8%이었
다.16 통상적인 심부전은 임상적 증상 및 징후로 정의 되어
지나 이는 Swinyard 기능척도 5등급 이상으로 일상 생활 동
작 수행이 제한되어 있는 본 연구 대상에는 적합하지 않다. 
따라서 본 연구에서는 심초음파 검사 상 좌심실 구혈율이 
40% 미만인 경우를 심부전으로 정의하였다. 좌심실 구혈율 
40%는 임상적으로 두시엔느 근디스트로피 환자에게 angi-
otensin converting enzyme (ACE) 억제제를 투여하는 기준이
다.17
  통계분석은 SPSS 13.0 for windows version을 이용하였고 
Pearson 상관계수를 이용하여 호흡근력, 심장기능, 연령과
의 관계를 분석하였으며, p＜0.05를 유의한 수준으로 채택
하였다.
결      과
  대상 환자 37명의 평균 최대 호기압(%), 최대 흡기압(%)
은 각각 정상 예상치의 14.5±10.6%, 22.8±18.0%이었다. 평
균 좌심실 구혈율은 48.3±17.3%이었다. 대상환자 37명중 
BNP 검사를 시행한 21명의 평균 BNP는 28.7±44.0 pg/ml이
었다.
  최대 흡기압(%)은 최대 호기압(%)과 양의 상관 관계를 
보였으며 (p＜0.01, Table 1), 좌심실 구혈율은 BNP와 음의 
상관 관계를 보였다(Table 1). 호흡근 근력과 좌심실의 기능
은 통계학적으로 의미 있는 상관 관계를 보이지 않았다
(Table 1). 연령은 최대 흡기압(%), 최대 호기압(%) 모두와 
음의 상관 관계를 보였다(p＜0.01). 연령과 심장기능과의 
관계는 통계학적으로 의미 있는 상관 관계를 보이지 않았
다(Table 1).
  심초음파 검사를 시행한 대상환자 37명중 15명(40.5%)의 
환자에서 40% 미만의 좌심실 구혈율을 보였고 심초음파 검
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Table 1. Correlation among Age, Respiratory Muscle Strength, and 
Cardiac Function
MIP MEP LVEF BNP
MIP
MEP
LVEF
BNP
Age
−
   0.720*
  0.254
−0.079
 −0.675*
   0.720*
−
  0.276
−0.017
 −0.620*
  0.254
  0.276
−
 −0.541†
−0.258
−0.079
−0.017
 −0.541†
−
−0.198
Values are the correlation coefficient by Pearson correlation 
analysis.
MIP: Maximal inspiratory pressure, MEP: Maximal expiratory 
pressure, LVEF: Left ventricular ejection fraction, BNP: Brain 
natriuretic peptide
*p＜0.01, †p＜0.05 
Table 2. Assessment of Heart Failure Using Echocardiography and 
BNP
LVEF
Total
＜40% ≥40%
BNP≤75 pg/ml
BNP＞75 pg/ml
Total
 5 (23.8%)
2 (9.5%)
 7 (33.3%)
14 (66.7%)
0 (0.0%)
14 (66.7%)
19 (90.5%)
2 (9.5%)
Values are number of patients.
Left ventricular ejection fraction, BNP: Brain natriuretic peptide
사와 BNP를 모두 시행한 환자 21명 중 40% 미만의 좌심실 
구혈율을 보인 환자는 7명(33.3%)이었다. 심초음파 검사와 
BNP를 모두 시행한 21명의 환자 중 2명(9.5%)만이 동시에 
40% 미만의 좌심실 구혈율과 심부전(heart failure)의 기준치
(cut-off value)인 75 pg/ml를 초과하는 BNP 수준을 보였다. 
5명(23.8%)의 환자는 40% 미만의 좌심실 구혈율을 보였으
나 BNP는 75 pg/ml미만이었다(Table 2).
고      찰
  최근 두시엔느 이영양증 환자에 대한 비침습적 환기 보
조치료가 이들 환자의 삶의 질 향상 및 수명 연장에 많은 
도움을 주고 있다. 그러나 호흡기계 합병증과 함께 주요 사
망원인인 심장계 합병증에 대한 조기 진단과 이에 따른 충
분한 치료가 이루어 지지 않는다면 환기 보조만으로는 이
들 환자의 지속적인 수명 연장 및 삶의 질 향상이란 소기의 
목적을 달성하기 어렵다. 이에 두시엔느 이영양증 환자의 
심장 기능 및 호흡근력과의 관계를 연구하여 동 질환의 심
장계 합병증에 대한 보다 많은 정보를 제공하고자 본 연구
를 시행하게 되었다.
  Uematsu 등18은 사체 연구에서 심근의 침범 정도가 골격
근의 침범 정도와 연관성이 없다고 하였고, 다른 연구에서
도 호흡근의 침범 정도와 심근의 침범 정도는 명확한 연관
성이 없다고 하였다.9 반면에 Chenard 등19은 심장 기능의 
저하가 호흡 근육의 이상과 수반되어 폐활량과 심장의 수
축기 간격 간에 유의한 상관 관계가 있다고 보고한 바 있다. 
그러나 호흡근의 침범 정도와 심근의 침범 정도의 연관성
이 없다는 연구의 경우, 호흡과 관계없는 다른 골격근과 심
근의 침범 정도를 비교하였으며, 주 호흡근이 아닌 보조 호
흡근(흉쇄유돌근)을 사용하였으므로 이는 모두 호흡근육과 
심근의 연관성을 직접 연구하였다고 할 수 없다.18 심장기능
과 호흡근육이 관계가 있다는 연구 역시 호흡기능의 평가
도구로 폐활량을 사용함으로써 호흡근 근력과의 관계를 직
접 관찰한 것이라고는 할 수 없는데19 폐활량은 호흡근 근
력 뿐만 아니라 흉곽의 유순도와 같은 다른 요소에도 많은 
영향을 받게 되기 때문이다.20
  본 연구의 결과 심근 및 골격근에 포함되는 호흡근의 퇴
행 기전이 유사함에도 불구하고 심장 기능을 나타내는 좌
심실 구혈율 및 BNP와 호흡근 근력을 나타내는 최대 정적
압력은 유의한 상관 관계를 보이지 않았다. 어떤 환자들은 
호흡근 근력이 비교적 잘 유지됨에도 심각한 심장기능의 
이상을 보였으며, 어떤 환자들은 호흡근 근력의 심한 약화
를 보이지만 심장기능은 잘 유지 되었다. 이를 설명하기 위
한 첫 번째 가설은 심근과 호흡근 디스트로핀의 아이소형
(isoform)이 다르다는 것이다. 사람 및 쥐를 대상으로 한 기
존 연구에서 디스트로핀 전사(transcription)의 다양성이 골
격근 보다는 다른 조직에서 더 크게 나타나며 어떤 디스트
로핀의 아이소형은 모든 조직에서 발견되지만 특정의 아이
소형은 뇌조직 및 심근에서만 관찰된다고 하였다.21 태아의 
발달시 디스트로핀 mRNA 아이소형의 발현은 뇌, 심장, 골
격근에서 각각 다르게 생산되는 trans-acting splicing 요소에 
의해서 조절된다.21 Nigro 등22은 일부 디스트로핀 결핍 환자
에서 골격근의 침범 없이 심근병증에 관계되는 특별한 유
전자의 결손을 관찰하였다. 이러한 사실은 디스트로핀이 
인체의 각 조직마다 다른 기능을 수행함을 뜻하며,23 심근 
및 골격근 세포들의 배열차이도 그 와 같은 가설을 뒷받침
한다.24
  두 번째 가설은 두시엔느 근디스트로피 환자가 매우 제
한된 일상 생활 동작을 수행하기 때문에 심장 기능의 이상
이 발현되지 않았을 가능성이다. 즉 환자의 운동 능력이 매
우 제한되어 심각한 심근의 손상이 일어날 정도의 운동 수
준에 이르지 못하였을 수 있다. 골격근과 심근 모두에서 디
스트로핀의 이상 또는 결핍은 근육의 수축 시 세포의 파괴 
및 손상을 일으키는데, 세포의 손상을 야기할 정도의 심근 
수축이 일어나지 않는다면 심근의 파괴도 일어나지 않을 
것이다. 두시엔느 근디스트로피 환자에서 근수축력의 크기
가 세포 파괴의 중요한 결정 요소라는 점은 이러한 설명을 
뒷받침 한다.25 또한 심장의 후부하(afterload)를 약물로써 줄
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이는 것이 세포 파괴 속도를 줄인다는 주장도 같은 맥락으
로 이해할 수 있다.26
  세 번째 가설은 디스트로핀 결핍 백서(the mdx mouse)에
서 관찰된 것으로 수축 시 유도되는 골격근의 손상이 구심
수축 보다는 근육의 길이가 늘어나는 원심수축 시에 많이 
일어난다는 것이다. 이러한 원심수축은 골격근의 수축 시
에만 관찰되고 심근의 수축 시에는 일어나지 않는다.27 호흡
근 중에서 횡격막이 원심수축을 한다는 명확한 근거를 제
시할 수 없으나, 호기근인 복근이나 호기 및 흡기근인 늑간
근의 경우 구심수축에 따른 손상가능성은 충분하다 하겠
다. 마지막으로 좌심실 구혈율이 두시엔느 근디스트로피 
환자와 연관된 심근병증의 중요한 지표 임에도 불구하고 
심근 자체의 근력을 크게 반영하지 못할 가능성도 생각할 
수 있겠다.
  본 연구의 결과, 연령과 심장기능은 연관성을 보이지 않
았다. 이는 연령이 심장기능과 연관성이 있다는 이전의 연
구와는 상반되는 결과이다.19,26 본 연구는 대상환자가 10∼
30세로 제한되어 있으므로, 향후 다양한 연령군을 대상으
로 대규모의 연구를 통한 결론이 필요하다. 그러나 심장 기
능의 주요 이상소견의 빈도가 증가하는 나이가 10세 이후
이고,28 본 연구의 결과 심초음파 검사를 시행한 37명의 환
자 중 15명이 40% 미만의 좌심실 구혈율을 보였음을 감안
할 때 호흡근 근력과 관계없이 심초음파 선별검사 및 결과
에 따른 적극적인 치료가 필요하다 하겠다.
  심장의 생화학적 지표, 특히 BNP와 그 전구 호르몬
(NT-proBNP)은 성인의 심장 기능평가에 매우 중요한 요소
이다.13 Mir 등29은 확장성 심근병증을 포함한 다양한 원인
으로 심장 부전을 보이는 31명의 소아를 대상으로 한 연구
에서 환자군은 건강한 소아와 비교 시 유의하게 높은 
NT-proBNP 수치를 보인다고 하였으며, 이러한 NT-proBNP
가 좌심실 구혈율, 임상 증상과 상관관계를 보인다고 보고
하였다. 그러나 Davis 등30은 BNP나 NT-proBNP에 대한 소
아 연령만의 참고치를 확보하기 어려우므로 심장기능에 대
한 평가 기준으로는 적당하지 않다고 하였으며, 다른 연구
에서도 혈장 BNP 수치는 두시엔느 근디스트로피 환자의 
초기 심장기능이상을 평가하는 기준으로는 민감하지 못하
다고 하였다.31 본 연구에서 좌심실 구혈율에 근거하여 심장 
부전으로 판명된 7명 중 2명만이 75 pg/ml을 초과하는 BNP 
수치를 보였으며, 좌심실 구혈율에 근거하여 심장 부전을 
보이지 않은 14명의 환자는 75 pg/ml 미만의 BNP수치를 보
였다. 좌심실 구혈율을 표준지표(gold standard)로 삼았을 때 
BNP의 민감도와 특이도는 각각 28.7%, 100%를 보였다. 그
러므로 BNP의 낮은 민감도를 고려 한다면 좌심실 구혈율
과의 상관 관계에도 불구하고 현재의 BNP의 심부전 기준
치는 두시엔느 근디스트로피 환자의 초기 심장 부전을 발
견하는 지표로는 적합하다 할 수 없으며 앞으로 두시엔느 
근디스트로피 환자에게 적용할 수 있는 BNP의 기준을 설
정하는 것이 필요할 것으로 생각한다.
  본 연구는 후향적, 횡단면적 연구로 여러 임상 지표들, 특
히 심초음파 검사 시 국소 심근벽 운동이상이나 이완기 기
능 장애에 대한 충분한 검사를 시행하지 못하였다는 제한
점을 가지고 있다. 또한 심방 및 심실의 비대의 경우에도 
환자들의 체질량지수가 낮아 상대적으로 심방 및 심실의 
크기가 저평가 되었을 가능성이 크다. 10∼30세의 상대적
으로 제한된 연령층의 환자를 대상으로 하였으므로 이후 
대규모의 전향적 연구를 수행 시 호흡근 근력과 심장기능 
혹은 심근의 근력과 유의한 상관관계를 발견할 가능성도 
배제할 수 없다.
결      론
  본 연구 결과 두시엔느 근디스트로피 환자의 심장기능과 
호흡근 근력은 직접적인 상관관계를 보이지 않음을 알 수 
있었다. 호흡근과 심근은 일부 유사한 병태생리를 보임에
도 불구하고 심장기능은 호흡근력과 다른, 심장 기능 자체
에 대한 평가를 필요로 한다. 또한 심초음파 검사와는 달리 
현재의 심부전에 대한 BNP의 기준치는 낮은 민감도로 인
하여 두시엔느 근디스토피 환자의 심장부전을 선별하는 데
는 적합하지 않으므로 향후 두시엔느 근디스트로피 환자에 
대한 심부전 기준 확립이 필요할 것으로 생각한다. 대부분
의 두시엔느 디스트로피 환자가 결국 기계적 환기 보조를 
받게 되며 기대 여명이 증가됨을 생각할 때, 효과적인 심장
기능 즉 심근의 근력 상태를 평가하는 방법의 개발은 환자
의 삶의 질 및 나아가 치료의 궁극적인 목표인 생명 연장에 
필수적일 것으로 생각한다.
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